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Vannak olyan közmondásaink (mint például: Alma nem esik messze a fájá-
tól; Nézd meg az anyját, vedd el a lányát), amelyek azt a tapasztalatot fogal-
mazzák meg, hogy a szülôk átörökítik tulajdonságaikat utódaikra. Hogyan?
Azokat a törvényszerûségeket, amelyek szerint a tulajdonságok öröklôdnek,
elôször Gregor Johann Mendel ismerte fel és tette közzé 1865-ben. Vannak
azonban olyan tulajdonságok, amelyek öröklôdése nem követi a Mendel-
szabályokat. Miért nem? Mi az alapja a nem-mendeli tulajdonságok öröklô-
désének? Miért játszanak az anyák kitüntetett szerepet ebben a folyamatban?
Hogyan jobbíthatjuk életünket a nem-mendeli genetika ismeretében? Az
elôadás a nem-mendeli genetika kérdéskörébe ad bepillantást. 
A mendeli tulajdonságok 
öröklôdésérôl dióhéjban
Mendel egyik kísérletében lila virágú borsónövények petesejtjeit fehér
virágokról származó pollenekkel (hímivarsejtekkel) termékenyítette meg 
(1. ábra). 231
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SZABAD JÁNOS
Anyai öröklôdés, anyai hatás 
A fehér és a lila borsók „házasságából” az elsô generációban csupa lila virágú
borsók „születtek”: a lila tulajdonság dominált, a fehér pedig mintha eltûnt
volna. Az utódnövények keresztezésébôl képzôdött második generációban
lila és fehér virágú növények 3:1 arányban képzôdtek. Nyilvánvaló, hogy a
fehér (recesszív) tulajdonság nem tûnt el, csak lappangott az elsô generáció
növényeiben, a második generációban megnyilvánult, kihasadt. A 3:1-es
hasadási arányból kiindulva Mendel arra a fontos tényre jött rá, hogy a bor-
sóvirágok színét két faktor (ma géneknek nevezzük ôket) határozza meg: az
egyik anyai, a másik apai eredetû. 
Mendel elvégezte az elôzô kísérlet fordítottját is: egy úgynevezett reciprok
(fordított irányú) keresztezésben fehér virágú növények petesejtjeit lila virágú
növények pollenjeivel termékenyítette meg (1. ábra). Amint azt az elôzô kí-
sérletben láttuk, az elsô generációban minden növény lila virágú volt, a má-
sodik generációban lila és fehér virágú növények származtak 3:1 arányban.
Vagyis a lila/fehér virágszín öröklôdése nem függ a szülôk nemétôl.
Azt, hogy az elsô generáció növényei valóban hordozzák a virágszínt meg-
határozó gén fehér változatát (a génváltozatot allélnak nevezzük), Mendel
elegánsan bizonyította: az elsô generáció lila virágú növényeit egy úgyneve-
zett tesztelô keresztezésben fehér virágúakkal keresztezte. Az utódok között232
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1. ábra. A borsó lila/fehér virág-
színeinek öröklôdése. A reciprok
keresztezések eredményei azo-
nosak
Reciprok keresztezés
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1:1 arányban képzôdtek lila és fehér virágú növények (2. ábra). Ma már
tudjuk, hogy Mendel megfigyelései általános érvényûek: a Mendel-szabá-
lyok nemcsak a borsóra, hanem jószerivel minden magasabb rendû élô-
lényre érvényesek. Sôt azt is tudjuk, hogy a Mendel-szabályok szerint örök-
lôdô úgynevezett mendeli tulajdonságokat olyan gének kódolják, amelyek
a sejtmagban vannak, és részei a kromoszómáknak, a kromoszómán belül
pedig a DNS kettôs spirálnak (3. ábra).
Anyai hatás
Az 1920-as évek elején, miközben a kutatók azt tanulmányozták, hogy mi-
ként öröklôdik egy mocsári csigafaj (Limnaea peregra) házának tekeredési
iránya, szokatlan öröklôdésmenetre lettek figyelmesek. Azokból a kereszte-
zésekbôl, amelyekben jobbra tekeredô házú nôstény csigákat balra tekeredô
házú hímekkel kereszteztek, az elsô generációban minden csiga háza jobbra
tekeredett (4. ábra). 
Az eredmény nem meglepô: a jobbra tekeredés domináns, a balra tekere-
dés recesszív. A várakozással ellentétben viszont a második generációban is
minden csiga háza jobbra tekeredett. A mocsári csigák – partner híján – ön-
megtermékenyítéssel szaporodnak. A harmadik generációban a jobbra és a
balra tekeredô csigák aránya 3:1 volt, amint azt Mendel egyik szabálya sze-
rint várnánk. Vagyis a csigaház tekeredésének iránya a Mendel-szabályok
szerint öröklôdik, csak egy generációt késve. A 3:1-es hasadási arány azt
mutatja, hogy a csigaház tekeredési irányát olyan gének határozzák meg,
amelyek a sejtmagban vannak, és részei a kromoszómák valamelyikének.
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2. ábra. Az 1. ábra elsô generáció-
jából származó lila virágú borsót
fehér partnerrel keresztezve – az
úgynevezett tesztelô keresztezés
eredményeként – fele-fele arány-
ban származnak fehér és lila virá-
gú utódnövények
3. ábra. Egy sejt szerkezete semati-
kusan. A mendeli tulajdonságokat
azok a gének kódolják, amelyek 
a sejtmagban vannak, és a kromo-
szómák DNS-ének szakaszai. Az
anyai hatásért a citoplazmában
lévô fôleg RNS-, valamint fehérje-
molekulák felelôsek. Az anyai
öröklôdés a kloroplasztokban, 
valamint a mitokondriumokban 
lévô DNS-molekulákkal kapcso-
latos
1 : 1
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A reciprok keresztezésben balra tekeredô házú nôstény csigákat keresztez-
tek jobbra tekeredô házú hímekkel (4. ábra). Meglepetésre az összes utód
háza balra tekeredett. Hogyan lehetséges az, hogy az egyik kísérletben a bal-
ra, a másikban a jobbra tekeredés iránya a domináns? További meglepetést
keltett az a tény, hogy a második generációban minden csiga háza jobbra
tekeredett. A harmadik generáció sorsa a már ismert módon alakult. 
A csigaház tekeredési irányát az anya genetikai tartalma határozza meg.
Ha az anya hordozza a D-vel jelölt ép gént, és a petesejt a D gén termékét
(egy olyan fehérjeféleséget, amely meghatározza a zigóta elsô osztódási or-
sójának irányát), az utód háza jobbra tekeredik. Ha az anya genetikai állo-
mánya nem tartalmaz funkcióképes D gént, hanem csak annak a d-vel je-
lölt, funkcióját vesztett mutáns változatát, akkor a petesejt nem tartalmazza
a D-kódolt fehérjét, ami miatt az utódok csigaháza balra tekeredik – annak
ellenére, hogy az utód Dd. Lényegében tehát az utód küllemét, sorsát nem
a saját, hanem az anya genetikai állománya határozza meg a petesejt cito-
plazmájába helyezett molekulákkal. A jelenség neve anyai hatás. Lényege
az, hogy a petesejtek citoplazmája olyan molekulákat – többnyire mRNS-
eket és fehérjéket – tartalmaz, amelyek képzôdését az anya génjei kódolják.
Az anyai hatás molekulái a petesejtek érése során képzôdnek, és válnak a
petesejtek citoplazmájának alkotójává azért, hogy a megtermékenyülést kö-
vetôen irányítsák az embriók életét. 
Az anyai hatás létét az a régi megfigyelés is bizonyítja, hogy a sejtmagjától
megfosztott békazigótában pontosan úgy zajlanak a sejtosztódások, mintha
lennének sejtmagjaik (5. ábra). Vagyis az elsô osztódásokhoz nincs szükség a
zigóta saját, a sejtmagban tárolt génjeire. (Bár a sejtmag nélküli embriók fej-
lôdése egy idô után lelassul, mielôtt elpusztulnának, sok száz „sejtbôl” állnak,234
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4. ábra. A csigaház tekeredési irá-
nyának szokatlan öröklôdésmene-
te világított rá az anyai hatás jelen-
ségére. Ha a nôstény hordozza 
a D gént, az utód háza jobbra teke-
redik, bármi is legyen a saját geno-
típusa. Ha az anya dd (és nem hor-
dozza a D gént), az utód háza balra
tekeredik, bármi is legyen a saját
genotípusa
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és – némi fantáziával – ebihalaknak tûnnek.) Sôt bebizonyosodott, hogy a
zigóták saját génjeirôl az elsô osztódások során nem képzôdnek mRNS-
molekulák. Nyilvánvaló, hogy azok a molekulák, amelyek az embriógenezis
kezdeti lépéseit irányítják, benne vannak a petesejt (pete, tojás) citoplazmájá-
ban, oda a petesejt képzôdése során kerülnek, képzôdésüket az anya génjei
szabályozzák. A petesejt tehát nemcsak sziket (tartalék tápanyagokat) tartal-
maz, hanem olyan molekulákat is, amelyek az embriógenezist irányítják. 
Az anyai hatás jelentôsége azokban a fajokban kifejezett, amelyek emb-
riói petékben, tojásokban az anya szervezetén kívül fejlôdnek. Az anyamé-
hen belül fejlôdô embriók esetében, ahol van lehetôség az „utánpótlásra”,
az anyai hatás jelentôsége kisebb, mint például a békaembriók esetében. Az
egérembriók a négy-, az ember embriói pedig már a kétsejtes állapotban
„bekapcsolják” egyik-másik génjüket. Az anyai hatás természetesen sokkal
tovább tart, mint a négy-, illetve a kétsejtes állapot. 
Az anyai hatás szemléltetésére lássunk egy további példát. A ló kanca és 
a szamár csôdör keresztezésébôl olyan öszvérek származnak, amelyek a ló
anyára hasonlítanak (6. ábra). 
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5. ábra. A sejtmag nélküli békaemb-
riók fejlôdése az embriógenezis
kezdetén nem különbözik a sejt-
magvas társaikétól, bár – amint azt
az egyre hosszabbodó nyilak érzé-
keltetik – lassul. A kísérlet azt mu-
tatja, hogy az embriógenezis elsô
eseményeit anyai hatású moleku-
lák irányítják
6. ábra. Bár a ló-öszvérek és a sza-
már-öszvérek génjeinek egyik fele
ló, másik fele szamár eredetû, a
kétféle öszvér külleme annyira el-
térô, hogy külön szóval illetik ôket.
Ma sem tudjuk, hogy miért hason-
lít a kétféle öszvér az anyjára
Ló LóSzamár Szamár
Szamár-öszvér (hinny)Ló-öszvér (mule)
Reciprok
keresztezés
A reciprok keresztezésbôl, amelyben szamár kancát ló csôdörrel keresz-
teznek, olyan öszvérek származnak, amelyek a szamár kancára hasonlíta-
nak. Bár a kétféle öszvér génjeinek egyik fele ló-, a másik szamáreredetû, a
két öszvértípus külleme annyira eltérô, hogy az angol nyelvben a ló-öszvért
mule-nak, a szamár-öszvért hinny-nek nevezik. Azt, hogy honnan, hogyan,
és mikor származik az öszvérekbe a „lóság”, illetve a „szamárság”, ma sem
tudjuk.
Képzeljünk el olyan asszonyt, akinek egy, az anyai hatásban részt vevô
génjének mindkét kópiája mutáns (m), elvesztette funkcióját, ami miatt
az mm asszony petesejtjeinek citoplazmájából hiányzik egy gén terméke
(7. ábra). 
Bár az asszonynak képzôdnek petesejtjei, amelyek látszólag épek, meg-
termékenyülnek, és elkezdôdik bennük az embriógenezis, az embrió fejlô-
dése a géntermék hiányában elakad, az embrió elpusztul, az asszony med-
dô, bárkitôl is származzon a petesejtet megtermékenyítô spermium.
A meddô nôk nyolc-tíz százaléka az itt bemutatott genetikai ok miatt med-
dô. Hogyan lehetne rajtuk segíteni? Két megoldás kínálkozik (7. ábra):
1. a fel nem töltött petesejtet egy ép petébôl származó citoplazma injek-
cióval „kisegítjük”;
2. Az mm nô megtermékenyült petesejtjébôl kivesszük a zigóta sejtmag-
ját, és egy olyan ép petesejtbe ültetjük, amelynek a magját eltávolítottuk.
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7. ábra. Az ép (+) gént hordozó nôk
petesejtjei tartalmazzák a gén ter-
mékét, és ha a petesejt megtermé-
kenyül, belôle utód fejlôdik.
A funkcióját vesztett mutáns (m),
allélokat hordozó mm nôk pete-
sejtjeibôl hiányzik a géntermék,
ami miatt – bár a petesejtek meg-
termékenyülnek – belôlük nem fej-
lôdnek utódok, az mm nôk med-
dôk. Rajtuk kétféleképpen lehet se-
gíteni. Az ép petesejt citoplazma
egy részének injekciójával, vagy 
a zigóta sejtmagjának ép petesejt
citoplazmába ültetésével. (A sejt-
mag-transzplantáció elôtt a befo-
gadó petesejt magját el kell távolí-
tani.)
m
m
A sejtmag-transzplantációval létrehozott zigótából – mivel a citoplazmája
ép – élôlény fejlôdik. Az itt bemutatott két megoldásnak köszönhetôen
már született néhány gyermek.
Azokból a petesejtekbôl fejlôdhetnek ép, egészséges utódok, amelyek ci-
toplazmája az anyai hatás minden tényezôjét tartalmazza. A petesejt cito-
plazmájának feltöltése, felkészítése a fogamzásra hónapokon át tartó folya-
mat. A magzatvédô program célja az, hogy felkészítsük a nôket a gyermek-
vállalásra: éljenek olyan életet, amely lehetôvé teszi petesejtjeik feltöltôdését
az anyai hatás tényezôivel. Ne dohányozzanak, ne dolgozzanak szerves ol-
dószerekkel, fogyasszanak vitamindús ételt. A magzatvédô program hasz-
nosságát mi sem bizonyítja jobban, mint az a tény, hogy a programban fel-
készült asszonyoknak nem született nyitott gerinccsatornájú, koponyahiá-
nyos gyermeke, és utódaik között a fejlôdési rendellenességgel születettek
aránya elhanyagolható. A magzatvédô vitaminkeverék legfontosabb kom-
ponense a folsav. Az Egyesült Államokban – éppen a program tapasztalatai
alapján – a pékárukat folsavval dúsítják. Magyarországon is kapható néhol
folsav tartalmú kenyér.
Anyai öröklôdés
A 20. század kezdetén, amikor újra felfedezték az öröklôdés törvényszerû-
ségeit, néhány kutató különös öröklôdéstípusra figyelt fel. Abból a kísérlet-
bôl, amelyben zöld növények petesejtjeit sárga növények pollenjeivel ter-
mékenyítették meg, csak zöld növények származtak (8. ábra). (A zöld és a
sárga növények egyaránt termelnek sárga színû karotint. A sárga növények,
mivel nem képzôdik bennük klorofill, sárgák.) Az eredmény nem meglepô:
a zöld tulajdonság domináns, a sárga (a klorofillképzés hiánya) recesszív.
A különös az, hogy 
1. a második generációban csak zöld növények képzôdtek, sárga egy
sem.
2. Sôt, amikor a zöld utódnövények petesejtjeit sárga növény pollenjei-
vel termékenyítették meg, az utódok mindegyike zöld volt. Az utód zöld
növényeket sárga növények pollenjeivel megtermékenyítve ismét csak zöld
növények származtak (8. ábra). A keresztezéseket végtelen generáción át le-
het folytatni, az eredmény nem változik. Mintha a sárga tulajdonság – nem
úgy, mint a fehérvirágúság az elôzô kísérletben – eltûnne az egymást követô
generációkban, mintha az utódok csak az anyjuktól kapnának a levelek szí-
nét meghatározó információt. 
3. Az elsô keresztezés fordítottjából (a reciprok keresztezésbôl), amely-
ben sárga növények petesejtjeit zöld növények pollenjeivel termékenyítet-
ték meg, csak sárga növények származtak. Miként lehetséges, hogy az egyik
keresztezésben a zöld, a másikban a sárga domináns? 
Az elôzôek alapján várható, hogy a sárga nôvirágok és a zöld pollenek
(reciprok) keresztezésébôl származó utódok mind sárgák voltak (8. ábra).
Mivel az utódok külleme (fenotípusa) mindig olyan volt, mint az anyjuké, 237
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Egy petesejt és az ôt megterméke-
nyíteni igyekvô spermiumok
az öröklôdés itt bemutatott típusát anyai öröklôdésnek nevezték el. Rövide-
sen kiderült, hogy az anyai öröklôdés alapját azok a DNS-molekulák adják,
amelyek nem a sejtmagban, hanem:
1. a kloroplasztokban,
2. a mitokondriumokban vagy 
3. az endoszimbionta (a sejtek citoplazmájában élô) baktériumokban
vannak. 
Minthogy az élôlények összes kloroplasztja, mitokondriuma (csakúgy,
mint az endoszimbionta baktériumok) anyai eredetû, nem meglepô, hogy
az anyai öröklôdést mutató tulajdonságokat a kloroplasztokban, a mito-
kondriumokban vagy az endoszimbionta baktériumokban levô DNS-mole-
kulák határozzák meg (3. ábra). Mivel a kloroplaszt, a mitokondrium és az
endoszimbionta baktériumok DNS-e nem a sejtmagban van, az anyai örök-
lôdést szokás extranukleáris vagy extrakromoszomális öröklôdésnek is ne-
vezni.
Minthogy valamennyi mitokondriumunk anyai eredetû, nem meglepô,
hogy a mitokondriális DNS (mtDNS) által meghatározott tulajdonságok
anyai öröklôdést mutatnak. (Az ember ép mitokondriális DNS-e 16 569
bázispárból áll. Tizenhárom olyan fehérjeféleség szintézisét kódolja, ame-238
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8. ábra. Az anyai öröklôdés fontos
ismérve, hogy az utódok küllemét
csak az anya határozza meg. 
Az anyai öröklôdés hatása pedig
az, hogy az utódok valamennyi
kloroplasztja anyai eredetû
lyek a mitokondriumokban folyó, az ATP-molekulák képzôdését ered-
ményezô úgynevezett oxidatív foszforilációs folyamatban szerepelnek.
Az mtDNS kétféle rRNS, valamint huszonkét tRNS-féleség képzôdését is
kódolja. Az ember egy-egy mitokondriumában általában két-öt mtDNS-
molekula van.) Nyilvánvaló, hogy nem termelnek ATP-t azok a mitokond-
riumok, amelyek minden mtDNS-e mutáns, és elpusztulnak azok a sejtek,
amelyek minden mitokondriuma csupa funkcióképtelen (mutáns) mtDNS-t
tartalmaz. Ellenben élet- és funkcióképesek lehetnek azok a sejtek, ame-
lyekben egyidejûleg háromféle mitokondrium van:
1. csupa ép mtDNS-sel, 
2. ép és mutáns mtDNS-sel,
3. csupa mutáns mtDNS-sel (9. ábra).
Képzeljünk most el egy olyan asszonyt, akinek valamely petesejtjében az
itt említett háromféle mitokondrium van, és azt is, hogy a petesejt megter-
mékenyül, elkezdôdik az embriógenezis, folynak a sejtosztódások. Ha a
mutáns mtDNS-bôl egy szakasz hiányzik, a megrövidült mtDNS-ek repliká-
ciója rövidebb ideig tart, mint az ép mtDNS-eké. Az mtDNS-ek között az
egymást követô replikációk során növekszik a mutáns mtDNS-ek aránya,
ami miatt a mitokondriumok között egyre gyakoribbak lesznek az olya-
nok, amelyek csak mutáns mtDNS-t tartalmaznak. A sejtosztódások elô-
rehaladtával pedig egyre gyakoribbak lesznek az olyan sejtek, amelyekben 
sok a mutáns mitokondrium, esetleg mindegyik az. A csökkent funkciójú
és/vagy funkcióképtelen mitokondriumokat tartalmazó sejtek energiaellá-
tása csökken, a sejtek – ha életben maradnak – funkciójukat tökéletlenül
vagy egyáltalán nem tudják betölteni, és akár el is pusztulhatnak (9. ábra).
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9. ábra. A megrövidült mtDNS-ek 
az egymást követô replikációk so-
rán túlnövik az épeket. A rövid
mtDNS-ek elszaporodása nyomán
csupa rövid mtDNS-t tartalmazó,
funkcióképtelen mitokondrium, 
a sejtosztódások során pedig olyan
sejtek képzôdnek, amelyekben
egyre kevesebb a funkcióképes
mitokondrium, és amely sejtek el
is pusztulhatnak. Az mtDNS-ek
megrövidülése nyomán bekövet-
kezô sejtpusztulás az öregedés
egyik alapja
Minthogy a mitokondriumok funkcióvesztését elsôsorban a sok ATP-t
igénylô (izom-, ideg-) sejtek sínylik meg, nem véletlen, hogy az anyai örök-
lôdést mutató tulajdonságok elsôsorban az izom-, valamint az idegsejtek
funkcióját érintik.
Az mtDNS mutációival kapcsolatos betegségek közül hármat említek:
1. Az MERRF (Myoclonic epilepsy and ragged red fiber) betegség jellem-
zôi a megsüketülés, emlékezetkiesés és az epilepsziás rohamok. 
2. Az LHON (Leber’s hereditary optic neuropathy) betegség kétoldali
vakság kialakulásával jár.
3. A KSS (Kearns–Sayre syndrome) betegség jellemzôje a látás- és hallás-
vesztés, valamint a szívpanaszok.
Ma már ismert mindhárom betegség molekuláris alapja.
Azon túl, hogy az mtDNS mutációival kapcsolatos betegségek anyai
öröklôdést követnek, további ismérvei is vannak:
1. Nyilvánvaló, hogy egy fent említett asszony gyermekeiben a betegség
annál fiatalabb életkorban nyilvánul meg, minél nagyobb a petesejt mito-
kondriumaiban a mutáns mtDNS-ek aránya. Ha a petesejt DNS-ében cse-
kély a mutáns mtDNS-ek aránya, az utódban a betegség csak késôi életkor-
ban nyilvánul meg, szerencsés esetben ki sem fejlôdik. 
2. Az mtDNS mutációval kapcsolatos betegségtünetek az életkor elôre-
haladtával fokozatosan alakulnak ki, majd súlyosbodnak.
Az mtDNS egyik jellegzetessége, hogy hibái – nem úgy, mint a sejtmagi
DNS-ben – nem javítódnak. Ha valamely sejtünk egyik mitokondriumában
elvész az egyik mtDNS-molekula egy szakasza, a megrövidült (és követke-
zésképpen funkcióját vesztett) mtDNS lassacskán túlnövi az ép mtDNS-eket
(9. ábra). A sejtosztódások elôrehaladtával egyre gyakoribbakká válnak a
funkcióképtelen mitokondriumok, és csak idô kérdése, hogy olyan sejtek
képzôdjenek, amelyek ATP-ellátása elégtelen, és elôbb-utóbb elpusztulnak.
A mtDNS rövidülése és elszaporodása életünk során valóság: az idôsebb
emberekben sokkal gyakoribbak a megrövidült mtDNS-ek, mint a fiata-
lokban. Lényegében tehát az mtDNS rövidülése az öregedés egyik fontos
tényezôje.
Összefoglalás
Hitte volna a kedves olvasó, hogy a szokatlan öröklôdéstípusokat megértve
mi mindent tanulunk magunkról, és mennyi minden hasznunk lesz belôle?
A nem-mendeli genetika története a tudomány „életének” jellegzetes pél-
dája. Kezdetben úgy tûnik, hogy néhány bogaras kutató saját gyönyörûsé-
gére valamilyen jelentéktelen furcsasággal bíbelôdik. A jelenséget megértve
azonban olyan ismeretekre tehetünk szert, amelyekkel jobbíthatjuk életün-
ket. Az elôadás fontos üzenete az élôvilág egysége. Bár az anyai hatásra és az
anyai öröklôdésre egy csigával, illetve egy növénnyel folytatott keresztezé-
sek során figyeltünk fel, a két jelenség az egész élôvilágra érvényes, és azt
gondolom, csodálatra méltó.240
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A kilencvenhárom éves aggastyán.
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